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O rastreio neonatal é fundamental para o diag-
nóstico precoce de determinadas doenças, pos-
sibilitando um tratamento adequado a cada caso, 
salvando vidas e evitando frequentemente com-
plicações graves. Permite um melhor conheci-
mento destas patologias, mesmo antes das suas 
primeiras manifestações, contribuindo para a in-
vestigação básica e clínica, com impacto positivo 
nos avanços do diagnóstico e da terapêutica. Os 
resultados obtidos contribuem para um melhor 
conhecimento da epidemiologia das doenças ras-
treadas onde, de entre as Doenças Hereditárias 
do Metabolismo, se destaca a deficiência da de-
sidrogenase dos ácidos gordos de cadeia média 
(MCAD) como a que apresenta uma maior preva-
lência ao nascimento, seguida pela fenilcetonúria, 
a primeira doença a ser rastreada no Programa. 
Em 2015 continuamos com o estudo-piloto para 
o rastreio da fibrose quística (FQ). É fundamental 
que Portugal possa acompanhar todas as reco-
mendações internacionais, nomeadamente as da 
União Europeia, na vigilância desta doença. Os 
responsáveis pelas consultas de FQ que partici-
param neste projeto têm como opinião unânime 
que o rastreio da FQ tem inequívocos benefícios, 
pelo que deve ser integrado no Programa Nacio-
nal de Diagnóstico Precoce (PNDP).
O futuro passa por fazer sempre mais e melhor, 
investindo por um lado na otimização dos ras-
treios existentes e por outro na avaliação das 
possibilidades e vantagens do alargamento do 
rastreio a mais doenças, com o objetivo de ma-
ximizar o valor do PNDP, em termos de saúde 
pública. 
A todos os que contribuem para a vitalidade do 
Programa Nacional de Diagnóstico Precoce, dei-
xamos o nosso agradecimento.
A Comissão Executiva do PNDP
Laura Vilarinho
Luísa Diogo
Paulo Pinho e Costa




O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce 
(PNDP) é um programa de saúde pública que teve 
o seu começo em 1979 por iniciativa do Instituto 
de Genética Médica Doutor Jacinto de Magalhães 
com o rastreio da Fenilcetonúria e posteriormen-
te, em 1981, com o do Hipotiroidismo Congénito. 
Nos anos 90 foram realizados estudos-piloto para 
a Hiperplasia Congénita da Supra-renal e para 
a Deficiência em Biotinidase em 100.000 RN e 
para a Fibrose Quística em 40.000 RN. Estes ras-
treios não foram incluídos no painel do PNDP por 
razões diversas, já referidas em anteriores relató-
rios. 
Em 2004, o painel das doenças rastreadas do 
PNDP foi alargado progressivamente a outras Do-
enças Hereditárias do Metabolismo e em 2008 já 
eram rastreadas sistematicamente a nível nacio-
nal 25 patologias.
De acordo com as orientações europeias, o estu-
do-piloto do rastreio neonatal da Fibrose Quísti-
ca (FQ) foi reiniciado nos finais de 2013 com uma 
estratégia diferente da ensaiada anteriormen-
te e teve continuidade durante 2015. Os resulta-
dos deste estudo demonstram a necessidade de 
estabelecer um Programa de rastreio neonatal 
da FQ, a integrar no painel de rastreio nacional. 
É fundamental que Portugal possa acompanhar 
todas as recomendações internacionais, nome-
adamente da União Europeia na vigilância desta 
doença.
Este ano foi implementado o rastreio neonatal da 
Drepanocitose para responder a solicitações dos 
países africanos.
Foi publicada a Portaria nº 234/2015, de 7 de 
agosto que fixa o preço do rastreio neonatal 
efetuado no âmbito do Programa Nacional de 
Diagnóstico Precoce, sangue em papel de filtro 
(código 20338) em 15,40€. Nesta portaria esta-
belece ainda o preço de 19,80€ para o rastreio 
neonatal não abrangido pelo PNDP, aplicável a 








Fernando de Almeida, MD 
Alberto Caldas Afonso, MD, PhD
Henrique de Barros, MD, PhD
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Maria do Céu Machado, MD, PhD
Rosa Arménia Campos, MD
Rui Vaz Osório, MD
Laura Vilarinho, PhD
Luísa Diogo, MD, PhD
Paulo Pinho e Costa, MD, PhD
A Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e Genética (URN) é o braço laboratorial do PNDP. Funciona no Centro de Saúde 
Pública Doutor Gonçalves Ferreira do INSA, no Porto, integrada no Departamento de Genética Humana do Instituto, e é composta 
pelo Laboratório Nacional de Rastreios, Laboratório de Genética Bioquímica e Laboratório de Genética Molecular. Nesta Unidade, 
para além do rastreio neonatal efetua-se a confirmação bioquímica/enzimática e molecular das patologias rastreadas. A Unidade 
de Investigação e Desenvolvimento (I&D) apoia e desenvolve projetos no âmbito das Doenças Hereditárias do Metabolismo.
O Despacho n.º 752/2010 (Anexo 2) estabelece 
a atual composição dos Órgãos de Coordena-
ção do PNDP, passando a existir uma Comis-
são Executiva e uma Comissão Técnica Nacional 
para além do Presidente do Programa. O Pre-
sidente do PNDP é, por inerência, o Presiden-
te do Conselho Diretivo do Instituto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge (INSA), I.P., poden-
do este delegar numa personalidade de reco-
nhecido mérito científico. 
Os órgãos de coordenação do PNDP foram no-
meados nos termos do Despacho nº 4502/2012 
(Anexo 3). Em 2014, a Comissão Técnica Nacio-
nal foi atualizada devido à alteração do Presiden-
te do Conselho Diretivo do INSA e à substituição 
da Dra Eufémia Ribeiro por falecimento - Despa-
cho n.º 7352/2015 (Anexo 4).
Os Órgãos de Coordenação do PNDP ao longo do seu período de funcionamento têm sofrido alte-
rações (Anexos 1-4), referidas em relatórios anteriores.
2.1  Equipa do PNDP
Órgãos de Coordenação
Composição dos Órgãos do PNDP em 2015






Doutor Jacinto de Magalhães
Dr Rui Vaz Osório
Prof Doutor Lopes do Rosário
Doutor Jacinto de Magalhães
Dr Rui Vaz Osório
Dra Maria de Jesus Feijóo
Dr Rui Vaz Osório
Dra Maria de Jesus Feijóo
Doutora Laura Vilar inho




2.2  Painel das doenças rastreadas em 2015
O painel é constituído por 25 patologias: o Hipotiroidismo Congénito e as 24 Doenças Hereditárias 
do Metabolismo a seguir referidas (Tabela 1). O rastreio da FQ mantém-se em estudo-piloto.
2.3 Reunião anual da Comissão Técnica 
Nacional (CTN)
Realizou-se no dia 3 de dezembro a reunião da 
Comissão Técnica Nacional no Centro de Saúde 
Pública Gonçalves Ferreira, do Instituto Nacional 
de Saúde Doutor Ricardo Jorge (INSA), no Porto. 
Esta reunião teve a seguinte ordem de trabalhos:
1. Aprovação da agenda
2. Aprovação da Ata 1/2014 da Reunião da CTN 
do PNDP
3. Apreciação do Relatório do PNDP de 2014
I. Aminoacidopatias/ 
Doenças do Ciclo da Ureia
II. Acidúrias orgânicas
III. Doenças da β-oxidação 












Acidúria Metilmalónica (MMA, Mut-)
Acidúria Isovalérica (IVA)
Acidúria 3-Hidroxi-3-Metilglutárica (3-HMG)
 Acidúria Glutárica tipo I (GA I)
3-Metilcrotonilglicinúria (def. 3-MCC)
Acidúria Malónica
Def. desidrogenase de 3-hidroxi-acilCoA de cadeia curta (SCHAD)
Def. desidrogenase dos ácidos gordos de cadeia média (MCAD)
Def. desidrogenase de 3-hidroxi-acilCoA de cadeia longa (LCHAD)/TFP
Def. desidrogenase dos ácidos gordos de cadeia muito longa (VLCAD)
Def. carnitina-palmitoil transferase I (CPT I)
Def. carnitina-palmitoil transferase II (CPT II) / CACT
Def. múltipla das desidrogenases dos ácidos gordos (MADD) / Acidúria glutárica tipo II)
Def. primária em carnitina (CUD)
r _Programa Nacional de _Relatório 2015
_Diagnóstico Precoce
www.insa.pt
Tabela 1 – Painel das doenças do PNDP em 2015
9
4. Resultados do Estudo-piloto do Rastreio Neo-
natal da Fibrose Quística
5. Outras Rastreios a implementar (exemplo: Dre-
panocitose)
6. Projetos de inquéritos a implementar em 2015 
junto dos clínicos dos Centros de Tratamento 
e dos pais.
7. Nova Proposta de Regulamento/Legislação do 
PNDP
8. Regulamento da CTN
9. Outros assuntos
O relatório de atividades de 2014 foi apreciado e o 
seu conteúdo foi discutido, realçando-se o interes-
se do alargamento à parte clínica, nomeadamen-
te em termos de acompanhamento e evolução dos 
doentes rastreados. 
Relativamente à FQ e perante os resultados obtidos 
no estudo-piloto efetuado em 183.172 recém-nas-
cidos, foi consensual efetuar a proposta de integra-
ção do rastreio desta patologia no painel do PNDP 
durante o ano de 2016. 
Quanto ao ponto 5, sobre a implementação de 
novos rastreios o Presidente do Conselho Diretivo 
do INSA, Dr Fernando de Almeida sugeriu a cria-
ção de um grupo de 4 a 5 pessoas para estudar 
a hipótese de rastreio da Hiperplasia Congénita 
das Supra-renais e da Drepanocitose e elabora-
ção de dois documentos técnicos sobre esta ma-
téria. O grupo da Drepanocitose seria coordena-
do pela Profª Doutora Maria do Céu Machado e o 
da Hiperplasia Congénita das Supra-renais pela 
Dra Rosa Arménia Campos.
Ao fim de 10 anos de rastreio neonatal alarga-
do a nível nacional a 23 DHM para além da Fe-
nilcetonúria, é altura de ser efetuado uma ava-
liação dos prós e contras da estratégia utilizada 
na deteção dessas patologias. Este período de 
tempo permitiu-nos ter conhecimento sobre a 
incidência dessas doenças no nosso país assim 
como obter dados de epidemiologia molecular. 
A Doutora Luísa Diogo apresentou um inquérito, 
em formato de tabela simples (Anexo 5) para os 
médicos dos Centros de Tratamento preenche-
rem, com algumas questões importantes sobre 
à evolução clínica dos casos rastreados. 
Todos os membros presentes na reunião acorda-
ram que fosse feito um levantamento sistemático 
do resultado clínico do rastreio alargado às DHM 
para além da Fenilcetonúria, para no fim do próxi-
mo ano se elaborar um relatório sobre as doenças 
incluídas no painel do PNDP e permitir compara-
ção com outros Programas de rastreio.
Relativamente à necessidade do consentimento 
por escrito para o rastreio neonatal, os membros 
da CTN presentes na reunião referiram que não 
vêm indispensabilidade desta, pois o princípio éti-
co que prevalece é o melhor interesse da criança.
2.4  Acreditação de ensaios
O Instituto Português da Acreditação (IPAC) é a 
entidade portuguesa que reconhece formalmen-
te a competência técnica na realização dos tes-
tes genéticos, acreditação que é reconhecida 
internacionalmente. A URN foi auditada este ano 
segundo a norma NP EN ISO 15189, a norma de 
acreditação para laboratórios clínicos. A primeira 
auditoria foi externa e efetuada pelo IPAC e rea-
lizou-se no dia 19 de maio e a segunda foi inter-
na e realizou-se no dia 27 de outubro.  




Esta acreditação é o reconhecimento da compe-
tência técnica do Instituto para realizar os testes 
genéticos agora acreditados - Anexo Técnico de 
Acreditação nº E0015_2 (Anexo 6).
2.5  Novos tratamentos
No ano passado foi aprovado no nosso país um 
novo medicamento para a Fenilcetonúria que 
provou valor terapêutico acrescentado em adi-
ção à dieta restritiva em fenilalanina – sapropte-
rina Kuvan comercializado na Europa pela Merck 
Serono conforme Despacho nº 1261/2014, de 14 
de janeiro (Anexo 7). 
Durante este ano, uma parte dos doentes com 
esta patologia efetuaram a prova de Kuvan para 
determinar se eram “respondedores” segundo 
o protocolo aprovado. No âmbito do acordo do 
INSA com a Merck foram efetuadas cerca de 80 
provas de sobrecarga com a sapropterina.
2.6 Parcerias internacionais
Durante este ano, a Unidade de Rastreio Neo-
natal manteve as colaborações internacionais 
no âmbito da I&D e nos Programas de Contro-
lo de Qualidade a seguir referidas (Tabela 2).
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The Region 4 Stork (R4S) 
Collaborative Project







MS/MS data NBS 
European Network and Registry for 
Homocystinurias and Methylation 
Defects
European Registry and Network for 
Intoxication type Metabolic Disorders
QREN
Comisión de Diagnóstico Perinatal
Italian Quality Control Program for 
Neonatal Screening for 
Hyperphenylalaninemias
Newborn Screening Quality Assurance 
Program – Proficiency testing
Newborn Screening Quality Assurance 
Program – Control Quality
NEQAS - National External Quality 
Assessment Scheme
Mayo Clinic, Minnesota, USA, - Region4 Genetics 
collaborative project  www.region4genetics.org
Projeto E-HOD financiado pela UE - Health 
Programme Framework (Nº2012_12_02)
Projeto E-IMD f inanciado pela UE - Health 
Programme Framework (NºA/A/100886)
Projeto NORTE-07-0162-FEDER-000142
Sociedad Española de Bioquímica Clínica y 
Patología Molecular
Italian Society for the Study of inherited 
Metabolic Diseases and Newborn Screening 
Center for Disease Control and Prevention - CDC
Center for Disease Control and Prevention - CDC
UK NEQAS. The United Kingdom National 










European Network and Registry for
Homocystinurias and Methylation Defects
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2.7 Atividades de divulgação científica
No âmbito do PNDP foram efetuadas palestras 
de esclarecimento sobre o rastreio neonatal des-
tinadas a enfermeiros, professores e alunos do 
ensino secundário. Foram ainda realizadas visi-
tas de estudo de alunos do ensino secundário à 
Unidade de Rastreio Neonatal.
Na sequência da divulgação do PNDP tiveram 
lugar durante este ano as ações de formação 
“Um Dia com o Diagnóstico Precoce” nos dias 
15 de abril (11ª Edição) e 14 de outubro (12ª 
Edição) organizada pela Unidade de Rastreio 
Neonatal, Metabolismo e Genética, do Departa-
mento de Genética Humana do INSA. Esta ação 
de formação dirige-se aos profissionais de saú-
de envolvidos direta ou indiretamente com o  
PNDP, e tem como principais objetivos reforçar 
as suas competências técnicas, assim como 
promover um maior envolvimento dos mesmos. 
Na mesa redonda integrada nesta ação foram 
abordados temas como a colheita de sangue, a 
conservação e envio das fichas “Guthrie cards”, 
a organização do PNDP, as patologias atual-
mente rastreadas, critérios de seleção entre 
outros assuntos.
O sucesso desta ação de formação, que já vai 
na sua 12ª edição, fica patente no elevado nú-
mero de inscritos, que superou as três dezenas, 
vindos de vários pontos do norte ao sul país. O 
PNDP continuará a organizar esta ação de for-
mação de forma a maximizar a colaboração com 
os diferentes serviços intervenientes no Progra-
ma, contribuindo assim para aumentar a eficiên-
cia do mesmo.” (Anexo 8). Nestas formações, 
numa perspetiva de melhoria contínua, intervie-
ram como formadores os seguintes especialistas 
do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 
Jorge, Doutora Laura Vilarinho, Doutor Hugo Ro-
cha, Doutora Ana Marcão, Doutor Paulo Pinho e 
Costa e do Centro de Tratamento Centro Hospi-
talar do Porto a Doutora Esmeralda Martins, res-
ponsável pela Consulta de Doenças Metabólicas 
deste Centro e ainda a nutricionista Dra Manuela 
Almeida 
A difusão das atividades do PNDP foi também 
efetuada através de vários meios de comunica-
ção sob a forma de artigos na impressa perió-
dica (Jornal de Notícias, Correio da Manhã, 
Diár io de Notícias, Expresso).
A divulgação do Programa, vulgo “teste do pezi-
nho” dirigida aos pais foi efetuada nos locais de 
saúde onde funciona a consulta de vigilância da 
gravidez e ou se processam as respetivas colhei-
tas aos recém-nascidos (Centros de Saúde, Uni-
dades de Saúde Familiares, Hospitais públicos e 
privados) através da distribuição de folhetos infor-
mativos do PNDP (Anexo 9) e da Fibrose Quística 
(Anexo 10). Com o intuito de informar os pais sobre 
a possibilidade de consultar o resultado no micro-
site do Programa integrado no website do INSA 
www.diagnosticoprecoce.pt foram ainda dis-
tribuídos cartazes (Anexo 11) que os incentivam 
a verificar a receção da ficha de rastreio no INSA 
e consequentemente o resultado do teste.




Associação de Doentes 
A Associação Portuguesa de Fenilcetonuria e 
outras Doenças Hereditárias do Metabolismo 
Proteico é uma Instituição Particular de Solida-
riedade Social (IPSS), de utilidade pública, e, 
como tal, uma organização sem fins lucrativos, 
em que a missão é estritamente social. A URN 
tem dado a sua contribuição técnico-científ ica 
sempre que solicitado.
Presidente da Direção – Arq. Rui Barros Silva 
A APOFEN congrega doentes com doenças here-
ditárias do metabolismo das proteínas (sendo a 
grande maioria identificados através do rastreio 
neonatal), familiares e amigos. 
A APOFEN tem por objetivos contribuir para uma 
melhoria da qualidade de vida dos portadores de 
Fenilcetonúria ou outras doenças do metabolismo 
das proteínas; conseguir uma dieta eficaz, econó-
mica e acessível; apoiar as crianças e os jovens 
com patologia; estimular o convívio quer entre 
os doentes quer entre os familiares; promover e 
divulgar os novos conhecimentos científicos e ex-
periências nessas áreas e apoiar todo o tipo de 
situações que venham a surgir relacionados com 
as doenças.
Para a realização dos seus objetivos desenvolve 
as seguintes ações:
■ Promove a divulgação a nível nacional, de to-
das as informações respeitantes às doenças 
hereditárias do metabolismo das proteínas 
(DHMP) e aos métodos modernos de trata-
mento das doenças;
■ Estabelece intercâmbio com Organizações 
Internacionais Congéneres;
■ Presta serviços aos doentes DHMP e aos fami-
liares diretamente relacionados, promovendo 
a defesa e o exercício dos respetivos direitos, 
contribuindo para a melhoria da qualidade de 
vida;
■ Promove a integração social das crianças e 
jovens DHMP com vista ao sucesso escolar e 
profissional adequando medidas de suporte 
compatíveis com a patologia”.
A APOFEN publica o Boletim informativo “Tribóli-
cas”, que é emitido seis vezes ao ano e divulga as 
suas atividades sociais e científicas (Anexo 12). 
Encontra-se disponível em: www.apofen.pt.
As atividades desenvolvidas em 2015 podem ser 
consultadas no Relatório anual da Associação.











A atual lista dos Centros de Tratamento que fa-
zem parte do PNDP foi definida pelo Despacho 
nº 4326/2008, de 19 de fevereiro (Anexo 13).
a) Centro Hospitalar Universitário de Coimbra,  
E. P. E.
b) Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E.
c) Centro Hospitalar do Porto, E. P. E.
d) Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia, E. P. E.
e) Centro Hospitalar Central do Funchal
f ) Hospital do Divino Espírito Santo, de Ponta 
Delgada
g) Centro Hospitalar de Lisboa Norte, E. P. E.
h) Centro Hospitalar de Santo Espírito, de Angra 
do Heroísmo
i) Centro Hospitalar S. João, E. P. E
3.1  Reunião anual
A reunião anual da Comissão Executiva do PNDP 
com os Centros de Tratamento realizou-se no 
Porto no Centro de Saúde Pública Doutor Gon-
çalves Ferreira no dia 30 de março de 2016, após 
convocatória do Presidente do Conselho Diretivo 
do INSA, e por inerência do cargo, Presidente do 
PNDP. 
Nesta reunião de trabalho foi abordado o nú-
mero de recém-nascidos estudados durante o 
ano (85.058) e o número de casos diagnostica-
dos (55), sendo 32 de Doenças Hereditárias do 
Metabolismo e 23 de Hipotiroidismo Congénito. 
Comparativamente ao ano anterior, 2014, foram 
rastreados mais cerca de 2.000 recém-nasci-
dos mas diagnosticados menos 28 casos (83 
versus 55).
Agenda da Reunião:
Da parte da manhã (11h) – Hipotiroidismo Con-
génito
Da parte da manhã foram discutidos os casos 
de hipotiroidismo congénito rastreados. Para 
além dos elementos da Comissão Executiva, 
estiveram presentes nesta reunião os seguintes 
especialistas de Endocrinologia Pediátrica dos 
Centros de Tratamento:
Dra Carla Pereira – Centro Hospitalar Lisboa 
Norte (H.S.M.) – Lisboa
Dra Rosa Arménia Campos – Centro Hospitalar 
de Vila Nova de Gaia/Espinho
Prof Manuel Fontoura e Dra Rita Santos Silva – 
Centro Hospitalar S. João/Valongo
Dra Alice Mirante – Centro Hospitalar Universitá-
rio de Coimbra
Dra Isabel Monteiro – Centro Hospitalar de Ponta 
Delgada (Neonatologia)
Da parte da tarde (14.30h) – Doenças Hereditá-
rias do Metabolismo
Durante a tarde, a reunião continuou com a dis-
cussão dos casos de Doenças Hereditárias do 
Metabolismo rastreados onde estiveram presen-
tes os seguintes especialistas em Doenças Me-
tabólicas dos Centros de Tratamento a seguir 
referidos: 
Doutora Esmeralda Martins/Dra Anabela Bandei-
ra /Dra Manuela Almeida – Centro Hospitalar do 
Porto
Dra Elisa Leão Teles/Dra Esmeralda Rodrigues/ 
Dra Teresa Campos – Centro Hospitalar de S. 
João




Doutora Luísa Diogo – Centro Hospitalar Univer-
sitário de Coimbra
Dra Ana Gaspar – Centro Hospitalar Lisboa Norte 
Hospital S. Maria (via skype)
Dra Helena Santos – Centro Hospitalar de Vila 
Nova de Gaia /Espinho
Dra Sílvia Sequeira – Centro Hospitalar Lisboa 
Central – Hospital D. Estefânia 
Dra Isabel Monteiro – Centro Hospitalar de Ponta 
Delgada 
Atendendo à complexidade e diversidade destas 
patologias, foram apresentados pelos respetivos 
Centros de Tratamento os aspetos clínicos e dis-
cutidos os resultados dos estudos bioquímicos 
e moleculares efetuados no âmbito da confirma-
ção diagnóstica dos doentes rastreados durante 
este ano.
3.2 Gestão do setor de distribuição de 
produtos dietéticos hipoproteicos 
Em 2015 o Centro Hospitalar do Porto conti-
nuou a ser responsável pela gestão única, a 
nível nacional, do setor de distribuição de pro-
dutos dietéticos hipoproteicos, comparticipa-
dos pelo Ministério da Saúde, para todas as 
DHM que deles necessitem, conforme o Des-
pacho nº 14319/2015, de 29 de junho.







4.1  Rastreio neonatal 
Na Unidade de Rastreio Neonatal foram estuda-
dos 85.058 recém-nascidos, com a seguinte dis-
tribuição temporal e distrital (Tabela 3).
Foram ainda efetuados mais 415 estudos no âm-
bito do rastreio neonatal a bebés nascidos no es-
trangeiro, nomeadamente Angola e Moçambique, 
que foram contratualizados com o INSA por Cen-
tros Médicos desses países. Seis daqueles estu-
dos incluíram o rastreio de drepanocitose, imple-
mentado na Unidade para ser disponibilizado a 
estes bebés de regiões com alta incidência desta 
doença.
Se analisarmos o número de RN rastreados por 
semestres verificamos que no segundo semestre 
foram estudados mais 4.816RN do que no semes-
tre anterior (40.121 versus 44.937). Curiosamente é 
uma situação que acontece com frequência, sem 
termos uma explicação para este facto (Figura 1).







































































































































































































































































































Distrito Jan Fev Mar Abr Mai Jun Jul Ago Set Out Nov Dez Total




A cobertura nacional manteve-se próxima dos 
100%, como se pode visualizar na Figura 2, o que 
é um bom indicador deste Programa de Saúde 
Pública. Segundo os dados do Instituto Nacional 
de Estatística (INE), em 2015, nasceram em Por-
tugal 85.500 bebés. A ligeira diferença verif icada 
entre o número de bebés rastreados e os regista-
dos pelo INE é expectável e deve-se, em parte, a 
fatores como a altura da colheita que não é coin-
cidente com o nascimento. O desfasamento no 
final de cada ano acontece porque a nossa es-
tatística contempla bebés estudados até ao final 
de cada ano civil. Os bebés que nascem nos úl-












Jan Fev Mar Abr Mai Jun Jul Ago Set Out Nov Dez
Figura 1 – Representação da distribuição dos RN ao longo do ano.
Figura 2 – Número de bebés nascidos versus estudados nos últimos 10 anos.

















Para além das amostras de rastreio dos RN, estu-
dámos mais 1.007 amostras relativas a repetições 
realizadas em grandes prematuros (idade gesta-
cional <30S e/ou um peso <1.500g). Conforme 
protocolo aprovado para o rastreio do Hipotiroi-
dismo Congénito estes, pela imaturidade no eixo 
hipotálamo-hipofisário, devem efetuar três colhei-
tas, para evitar falsos negativos no rastreio. Este 
protocolo foi objeto de uma circular informativa 
em agosto de 2014. Em 32,2% dos bebés grandes 
prematuros não recebemos a repetição do teste 
porque alguma situação mais grave ocorreu. 
4.2  Hipotiroidismo Congénito 
O algoritmo atualmente utilizado no rastreio do Hi-
potiroidismo Congénito está representado na Figu-
ra 3. Esta estratégia tem-nos permitido identificar 
as formas moderadas desta doença, como pode-
mos observar na Tabela 4. 
O rastreio é realizado utilizando a TSH como mar-
cador primário, e nos casos com valores superiores 
ao cut-off de 10mU/L procede-se à determinação 
da T4 total (tiroxina) como second-tier test. 





















Em 2015 foram identif icados 23 casos de Hipo-
tiroidismo Congénito. A distribuição por dis-
trito/região e por Centro de Tratamento está 
referida na Tabela 4 .
Este ano, a prevalência ao nascimento encontrada 
para esta patologia foi de 1:3.698. 
A comunicação aos Centros de Tratamento dos 
resultados dos casos suspeitos de Hipotiroidis-
mo Congénito ocorreu em média aos 9,5 dias de 
vida do bebé. 
* Va lores de referênc ia para RN de termo
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Os casos identif icados foram enviados para o 
Centro de Tratamento mais próximo da área de 
residência, embora seja dada aos pais a possibi-
lidade de serem acompanhados num Centro da 
sua preferência. 
Este ano a grande maioria dos casos rastreados 
com suspeita de Hipotiroidismo Congénito eram 
da zona sul do país. Deste modo 78% dos doentes 
foram enviados para o Centro de Tratamento do 
Hospital Santa Maria - Centro Hospitalar Lisboa 
Norte. É relevante a alta percentagem de doentes 
do sexo feminino (cerca de 70% dos casos).
Foram identificados dois casos com Hipotiroidis-
mo transitório. Num caso, a mãe era diabética e o 
bebé nasceu com a idade gestacional de 34S+3D 
e apresentou acidose metabólica e hiperglicemia 
(TSH – 64,3mU/L e T4 total  3,8ug/dL) e no outro 
caso estava internado no Hospital Pediátrico de 
Coimbra - CHUC, nos Cuidados Intensivos e tinha 
TSH – 28mU/L e T4 livre – 1,3 (N:0,9-1,4), ainda 
iniciou levotiroxina numa dose baixa de 12,5ug/d 
mas posteriormente, suspendeu atendendo a que 
tinha a função tiroideia normal.
Na reunião com os Centros de Tratamento a Dra 
Alice Mirante do HPC referiu um caso que era filho 
de mãe com Doença de Graves e no sangue do 
cordão tinha TSH – 133mU/L e T4 (livre) – 0,6 e 
que iniciou tratamento no 1º dia de vida e ao 4º dia 
tinha TSH – 150mU/L. Este bebé apresentou um 
valor de TSH ao rastreio de 2,1uU/mL e foi consi-
derado normal.
Em seis casos, foi iniciado tratamento com L-tiro-
xina após uma segunda colheita e depois da re-
petição da determinação de TSH e avaliação da 
T4 total. 
Na altura da comunicação do resultado, a maioria 
dos doentes ainda estavam assintomáticos. Temos 
no entanto a referir, o caso 6 portador de uma car-
diomiopatia devido ao S. Williams e que foi sub-
metida a cirurgia cardíaca no Hospital de Santa 
Cruz; o caso 12 em que a mãe tem uma Tiroidite 
de Hashimoto (D. autoimune); o caso 17 que apre-
sentava atresia esofágica e encontrava-se interna-
da no Hospital de Braga e após contacto com o 
Centro Hospitalar São João foi sugerido que fosse 
seguida no Hospital de Braga (Dra Ana Antunes); o 
caso 22 que iniciou o tratamento aos 3 meses pois 
não aumentava de peso e tinha pieira; o caso 19 
que apresentou bócio na altura do diagnóstico aos 
6 dias de vida; e o caso 14 que necessitou de ini-
ciar tratamento mas encontra-se em avaliação du-
rante o próximo ano.
Os doentes 20 e 23 apresentaram uma forma fa-
miliar de hipotiroidismo, pois as respetivas mães 
também são portadoras da mesma doença. O Hi-
potiroidismo Congénito familiar é muito raro, pois, 
estima-se que exista um caso em cada 300 doen-
tes diagnosticados. 
4.3  Doenças hereditárias do 
metabolismo
Em 2015 foram diagnosticados 32 RN com Doen-
ças Hereditária do Metabolismo, sendo 63% do 
sexo feminino, com uma prevalência ao nascimen-
to de 1:2.658 (Tabela 5). Para além destes casos 
e através do rastreio neonatal, foram ainda identi-
ficadas três casos maternos de Doença Hereditá-
ria do Metabolismo.
A comunicação de resultados positivos foi efetua-
da aos Centros de Tratamento em média aos 10,0 




dias de vida do RN. É de realçar que 53% dos 
casos foram referenciados para Centros de Trata-
mento da zona sul do país.
No painel das doenças sistematicamente rastrea-
das não está incluída a Galactosemia Clássica por 
défice da galactose 1-fosfato-uridiltransferase. 
Estima-se que esta doença é relativamente rara, 
cerca de 1:50.000 a 1:60.000 RN. Para o seu ras-
treio ter-se-ia que utilizar um kit comercial especí-
fico para determinação da galactose em todos os 
RN, o que encarecia o rastreio neonatal. No en-
tanto, quando num RN são identificados valores 
de tirosina e fenilalanina elevados, determinamos 
de imediato a galactose total e estes parâmetros 
poder-nos-ão permitir efetuar aquele diagnósti-
co. Com base nesta estratégia identificámos um 
caso com esta patologia que ainda estava no do-
micílio ( já sintomático) pois apresentava valores 
de tirosina-965uM, fenilalanina-471 e galactose-
456mg/dL muito superiores aos respetivos cut-
of f. Esta mesma abordagem já no ano anterior 
nos tinha permitido detetar dois casos. Perante 
estes dados, provavelmente estaremos a identifi-
car a grande maioria dos casos de galactosemia 
clássica nascidos no nosso país.
As hiperfenilalaninemias moderadas referidas na 
Tabela 5 são casos que ao rastreio e posterior-
mente na amostra de confirmação revelaram va-
lores de fenilalanina superiores a 150µM e razão 
fenilalanina/tirosina superior a 1,5. Estes bebés 
são referenciados aos respetivos Centros de Tra-
tamento para avaliação e posteriormente, após di-
versificação alimentar com consequente aumento 
do aporte proteico, verificar se atingem valores de 
fenilalanina superiores a 6 mg/dL (360 µM), valor a 
partir do qual devem iniciar tratamento específico.
O caso 17 portador de uma doença da beta-oxi-
dação mitocondrial, o défice de VLCAD, efetuou 
estudo enzimático para além do estudo molecu-
lar, para confirmação do diagnóstico.
Este ano identificámos três casos de Leucinose 
Clássica (maple syrup urine disease-MSUD) que 
é uma doença com apresentação precoce e muito 
grave. Dois dos casos residiam no sul do País e o 
outro na Região Autónoma da Madeira. O primeiro 
caso identificado, filho de pais muito jovens, estava 
em casa sintomático há 3 dias e quando foi hospi-
talizado já tinha edema cerebral e entrou em coma, 
vindo a falecer. O segundo caso quando foi con-
tactado encontrava-se ainda no domicílio, muito 
prostrado e de imediato deu entrada no Hospital 
onde fez hemofiltração e atualmente está bem. O 
último caso quando foi contatado já tinha dado en-
trada na UCI do Centro Hospitalar do Funchal por 
convulsões, tendo recuperado.
O RN com MADD, após a confirmação do diagnós-
tico bioquímico e molecular, é  “respondedor” à ri-
boflavina.
O caso com um perfil bioquímico de CACT/CPT II 
(ao rastreio estas duas patologias são bioquimi-
camente indistinguíveis) foi confirmado através 
do estudo molecular tratar-se de um défice de 
CACT. Ao 3º dia de vida este RN foi hospitalizado 
no Hospital de S. Sebastião, Feira e apresentava 
uma hiperlactacidemia importante, sendo trans-
ferido para o Centro Hospitalar de S. João.
No caso com a hipótese de Tirosinemia tipo II, esta 
foi excluída e no gene HPD da Tirosinemia tipo III 
foi identificado o genótipo p. A 33T/wt.
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Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Universitár io de Coimbra
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Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centros Hospitalares Lisboa Central e Lisboa Norte
Centro Hospitalar Lisboa Norte - HSM
Centro Hospitalar Universitár io de Coimbra
Centro Hospitalar do H.S.João
Centro Hospitalar de Lisboa - Norte
Centro Hospitalar de Lisboa - Norte
Centro Hospitalar de Lisboa - Norte
Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia
Centro Hospitalar do Porto
Centro Hospitalar H.S.João
Centro Hospitalar do Porto
Centro Hospitalar do Funchal
Centro Hospitalar de Lisboa - Norte
Centro Hospitalar do Porto
Centro Hospitalar do Porto
Centro Hospitalar Universitár io de Coimbra


































































Tabela 5 – Casos de Doenças Hereditárias do Metabolismo identificados no rastreio neonatal.




Um dos casos com défice de MAT I/III apresen-
tou um valor de homocisteína moderadamente 
elevada - 31uM (N: 4-14)
O caso 32 com défice de MCAD apresentava 
também uma displasia da anca e suspeita de 
doença muscular (a irmã mais velha tem também 
uma CK elevada).
 O caso 16 foi enviado para o Centro Hospitalar 
Lisboa Central-HDE mas como esta família já 
tinha outro f ilho em seguimento no Centro Hos-
pitalar Lisboa Norte - HSM, foi transferido para 
este Hospital. 
Falsos positivos
Identif icamos um caso falso positivo de défice 
em cobalamina devido à mãe ser vegan e o RN 
estar com aleitamento materno exclusivo. 
Salienta-se o facto de terem sido deteta-
dos três casos com valores elevados de C5 
(isovalerilcarnitina) que vieram a revelar-se fal-
sos positivos, correspondendo à pivanoilcarni-
tina, uma vez que o espectro de massa destes 
dois compostos é muito semelhante. O ácido 
pivâlico é um constituinte de um creme que as 
mães usam na proteção dos mamilos. Com a 
aquisição do espectrómetro de massa em tan-
dem f inanciado pelo ON.2 – Novo Norte (QREN) 
que possui uma alta sensibilidade esta questão 
está a ser resolvida.
Tivemos ainda mais três casos de falsos positi-
vos devido a Doenças Hereditárias do Metabo-
lismo de causa materna, em que os respetivos 
bebés apresentaram valores de carnitina mui-
to baixa ao rastreio. Nestes casos solicitamos 
uma amostra de repetição ao bebé e uma amos-
tra à mãe. Na amostra materna identificamos 
uma acidúria glutárica tipo I que foi enviada para 
o Centro Hospitalar H. S. João, um défice do 
transportador de carnitina (CUD) cuja mãe apre-
sentava um cansaço ligeiro, e foi enviada para o 
Centro Hospitalar Lisboa-Norte e um défice de 
MCAD (teve 3 filhos e todos apresentaram carni-
tina baixa ao nascimento) e que ainda não tinha 
sido investigada.
Um recém-nascido com tirosina (1400uM) e me-
tionina (125uM) elevadas e ao qual foi solicitado 
uma nova amostra, verificou-se que apresenta-
va uma acidose metabólica, gemido, alterações 
dos fatores da coagulação, aumento das transa-
minases e CK e hipoglicemia. Após exclusão das 
patologias rastreadas, o Centro de Tratamento 
(Centro Hospitalar do Porto) investigou este bebé 
e chegou ao diagnóstico de Citopatia Mitocon-
drial devido a mutações no gene DGUOK asso-
ciado à depleção do DNA mitocondrial.
No nosso país, os casos de MAT I/ III são predo-
minantemente originários da região norte, distri-
tos de Viana do Castelo e Vila Real (Martins et al,  
2012 e Marcão et al, 2015) e os défices de MCAD 
da zona Sul (Quental S et al, 2010)
Os doentes em que o dia de início de tratamento 
não está referido são aqueles em que o trata-
mento só foi iniciado após confirmação do diag-
nóstico numa segunda colheita de sangue.
Não tivemos conhecimento de nenhum caso fal-
so negativo no rastreio neonatal.




4.4  Apreciação global
O número de casos confirmados assim como o 
respetivo local de tratamento para o qual foram 
enviados estão referidos na Tabela 6 e a preva-
lência ao nascimento na Tabela 7. 
A idade de início de tratamento está diretamente 
relacionada com a idade na altura da colheita da 
amostra de sangue e com a eficiência do rastreio, 
sendo por isso um indicador muito importante 
num programa de rastreio neonatal. Este ano a 
comunicação global dos casos positivos ocorreu, 
em média, aos 9,8 dias de vida do bebé.
A idade do RN na altura da colheita cumpriu na 
grande maioria dos casos o recomendado, aten-
dendo a que esta é efetuada entre o 3º e o 6º dia 
de vida. Notou-se mesmo um ligeiro decréscimo 
do número de colheitas após o 7º dia (Figura 4). 
A colheita devia ser idealmente efetuada ao 3º 
dia de vida para que o diagnóstico fosse tão pre-
coce quanto possível. Este dia nem sempre é fá-
cil de cumprir pois depende de diversos fatores 
nomeadamente do tipo de parto, idade gestacio-
nal do bebé e do estado de saúde de ambos, en-
tre outros. 
Tabela 6 – Distribuição global dos casos rastreados por Centro de Tratamento.
Doença Nº casos
Porto Lisboa Coimbra Madeira Açores
Local de tratamento
Hipotiroidismo Congénito







































Na Figura 5 está representado o número de 
dias decorridos entre a colheita e a receção das 
fichas no secretariado da Unidade de Rastreio. É 
o indicador que nos suscita mais preocupação, 
pois depende de variadíssimos fatores, embora 
seja um assunto versado em todas as formações 
da Unidade. Neste momento, alguns locais de 
colheita não asseguram o envio, que é deixado 
ao cuidado dos pais. 
Verificamos que está a aumentar o tempo que 
medeia entre a colheita e a receção da amostra 
no Instituto, também porque os locais de colhei-
ta não enviam as amostras diariamente.
Figura 4 – Idade do recém-nascido na altura da colheita.






























Em 2004, com o alargamento do rastreio a outras 
doenças hereditárias do metabolismo, a idade 
recomendada para a colheita de sangue foi al-
terada do 4º ao 7º dia de vida para do 3º ao 6º 
dia. Desde 2006 que esta alteração tem contri-
buído para a melhoria da média de idade do RN 
na altura em que o Laboratório comunica o re-
sultado aos Centros de Tratamento. Este indica-
dor tem-se mantido estável, muito próximo dos 
10 dias, e este ano este indicador melhorou ligei-
ramente para os 9,8 dias (Figura 6). 
Para além das amostras de rastreio, foram re-
cebidas mais 2.361 amostras referentes a re-
petições solicitadas pelos motivos referidos na 
Tabela 8. A grande maioria destas amostras 
(64%) deve-se ao número de prematuros e de 
grandes prematuros que efetuam uma primeira 
colheita como habitualmente entre o 3º e o 6º 
dia de vida, uma segunda colheita após 2 se-
manas e uma terceira colheita às 4 semanas, 
para avaliação da TSH. 






















Tabela 8 – Total de testes de rastreio e de repetições realizados.




























Nas outras repetições tratou-se de casos com va-
lores ligeiramente alterados ao rastreio e que pre-
cisaram de ser esclarecidos numa 2ª amostra. 
Durante o 1º mês de vida o metabolismo do bebé 
pode apresentar ligeiras alterações dependendo 
da sua idade gestacional.
As amostras inadequadas englobam aquelas em 
que o sangue é insuficiente para análise ou em que 
algo aconteceu durante o acondicionamento ou o 
transporte até à receção no Instituto.
4.5  Estudo-piloto da Fibrose Quística 
O rastreio neonatal de Fibrose Quística (FQ) per-
mite, através do diagnóstico da doença nas pri-
meiras semanas de vida, a intervenção precoce 
da equipa multidisciplinar dos diferentes Centros 
Especializados. Esta abordagem está associada 
a melhores outcomes clínicos, incluindo melhor 
estado nutricional, menor afeção pulmonar, dimi-
nuição do número de internamentos e aumento 
da taxa de sobrevivência. 
O estudo-piloto foi efetuado a partir da amostra 
de sangue em papel colhida entre o 3º e o 6º dia 
de vida do RN e utilizada para as 25 patologias 
que fazem parte do painel do Programa. Numa 
primeira fase, abrangeu os RN de Portugal Con-
tinental e, a partir de março de 2014, também os 
RN das Ilhas da Madeira e Açores. No primeiro 
ano foram rastreados aproximadamente 80.000 
recém-nascidos, conforme previsto no projeto fi-
nanciado pela Direção-Geral da Saúde (DGS). 
Na reunião da Comissão Técnica Nacional ficou 
acordado prolongar este estudo durante o ano 
de 2015 para dispormos de mais dados. Nesta 
conformidade, no final deste ano já tínhamos ras-
treado 183.172 RN e confirmado 26 casos de FQ. 
O estudo-piloto foi realizado segundo o algorit-
mo proposto (Figura 7), utilizando numa primeira 
análise, a determinação do IRT e nas amostras 
com este parâmetro superior a 65ng/mL, a deter-
minação do PAP foi utilizada como second tier 
test. Nas amostras em que o valor de IRT foi su-
perior a 150ng/mL foi de imediato solicitada uma 
2ª amostra para nova avaliação do IRT. 
Os RN que apresentaram um valor de IRT supe-
rior a 50ng/mL na amostra de repetição foram 
considerados suspeitos de FQ. Estes RN foram 
enviados para os Centros de Tratamento mais 
próximos da sua residência para avaliação. Na 
consulta e após obtenção de consentimento in-
formado escrito para estudo molecular foi efetua-
do o estudo da mutação mais comum associada 
a esta patologia, pelo método ARMS. Se o estudo  
foi negativo este prosseguiu com a pesquisa das 
mutações mais comuns do gene CFTR através 
do kit Elucigene CF-EU2v1 (50 mutações, ARMS) 
e ao qual, este ano, introduzimos o kit das muta-
ções ibéricas mais prevalentes.
O IRT foi determinado através do método de 
imunofluorescência DELFIA comercializado 
pela PerkinElmer e analisado num equipamento 
AutoDELFIA® e para a quantif icação do PAP foi 
utilizado o Kit MucoPAP-F - Dynabio (adaptação 
para sistema DELFIA® da Perkin Elmer).
Nos Centros de Tratamento, após uma avaliação 
clínica, estes RN efetuaram a prova de suor.
Os resultados do estudo-piloto demonstraram 
a necessidade de estabelecer um programa de 
rastreio neonatal da FQ, a integrar no painel de 




rastreio nacional. É fundamental que Portugal 
possa acompanhar todas as recomendações in-
ternacionais, nomeadamente as da União Euro-
peia na vigilância desta doença.
De acordo com o defendido pelos especialistas 
desta área, a avaliação mais completa do proje-
to de rastreio só pode ser feita com programas 
de duração mínima de 3 anos. Nesse sentido o 
estudo-piloto ainda prossegue e está a ser finan-
ciado pelo INSA.
É essencial mencionar que existe o risco de fal-
sos negativos, pelo que apesar de rastreio ne-
gativo, sempre que haja suspeita clínica de FQ é 
obrigatório fazer-se a investigação diagnóstica, 
uma vez que nos casos de FQ com ileum meco-
nial o IRT pode apresentar valores normais.
Figura 7 – Algoritmo utilizado no estudo-piloto da Fibrose Quística (FQ).
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5.1  Eficácia e evolução dos indicadores 
do Programa
Um dos indicadores mais importantes de um 
Programa de Rastreio Neonatal, que deve ser 
universal, é a taxa de cobertura, que deve es-
tar próxima dos 100%. O PNDP aproximou-se 
muito rapidamente deste objetivo, sendo de sa-
lientar que em 1984 já efetuava a cobertura de 
cerca de 75% dos recém-nascidos e em 1990 
atingiu os 95% (Figura 8). Desde 1993 que ras-
treia mais de 99% dos RN.
Quando o rastreio neonatal teve o seu início a 
taxa de natalidade era bastante elevada com re-
gisto de cerca de 160.000RN comparativamen-
te com os atuais 85.550RN registados este ano. 
O número de colheitas de rastreio neonatal efe-
tuadas nos Hospitais privados tem aumentado 
ligeiramente nos últimos anos (Tabela 9).
Na Tabela 10 estão referidos vários indicadores 
do Programa e o que tem revelado mais eficácia 
é o tempo médio de início de tratamento como 
já foi relatado anteriormente.
Figura 8 – Número de nascimentos versus RN estudados desde o início do PNDP.
Tabela 9 – Compara o número de colheitas para o 
rastreio neonatal efetuadas nos Hospitais privados 








































































































































































Outro indicador (Tabela 11) é a taxa de pedido de 
segundas amostras (recall rate) que se encon-
tra dentro dos parâmetros aceites internacional-
mente para o rastreio neonatal das 26 doenças. 
A taxa mais elevada é no rastreio neonatal da FQ 
como seria expectável, pois a estratégia utiliza-
da não contempla o estudo genético do CFTR. 
O estudo das mutações mais frequentes asso-
ciadas à FQ, só é efetuado após o bebé suspeito 
de FQ ser encaminhado para um Centro de Tra-
tamento, obtenção de consentimento informado 
escrito e efetuado o teste do suor.
A campanha para que os Centros de Saúde 
/USF facilitem o acesso dos pais à internet a 
fim de tomarem conhecimento dos resultados 
do “teste do pezinho” continua em curso com a 
distribuição do cartaz elaborado no ano passa-
do. Em 2015 atingiu-se as 44.604 visualizações 
(+2.600 que no ano anterior) para um total de 
85.058 recém-nascidos estudados, o que sig-
nif ica que cerca de 52,4% (+2,1%) dos pais já re-
correm a este canal de informação (Figura 9). 
Tabela 10 – Evolução de alguns indicadores do PNDP no período 2009-2015.
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5.2  Avaliação da satisfação
No microsite do PNDP foi inserida uma questão 
no âmbito da qualidade, para saber a opinião dos 
pais que o consultaram. 
Qual a sua opinião global sobre o Programa 
Nacional de Diagnóstico Precoce “teste do 
pezinho”?
Na Figura 10 está representada a opinião de 428 
pais que expressaram a sua opinião sobre o Pro-
grama Nacional de Diagnóstico Precoce durante 
o ano de 2015 e que é sobreponível aos três últi-
mos anos.
Na apreciação global dos pais (70%) é de “muito 
satisfeito”.
Nos comentários e sugestão de melhoria pro-
postos, na maioria dos casos, referiam (1) a so-
licitação de resultados mais detalhados, (2) a 
possibilidade de efetuar impressão dos resul-
tados e (3) que o grupo sanguíneo fosse con-
templado no rastreio neonatal. Relativamente 
ao ponto 1 parece-nos que fornecer resultados 
numéricos do rastreio neonatal irá aumentar a 
ansiedade dos pais e o ponto 3 não faz parte 
dos objetivos deste Programa. O ponto 2 será o 
mais exequível embora já seja possível efetuar 
um “print screen” da folha do resultado.
No âmbito da avaliação de riscos será colocado, 
em 2016, um campo com as questões mais fre-
quentes (FAQs) no microsite do Programa, dirigi-
do aos pais e aos profissionais de saúde.
Figura 9 – Número de consultas de resultados na internet.





















5.3  Prevalência ao nascimento das 
doenças rastreadas
O número de RN rastreados para cada uma das 
patologias que integram o painel do PNDP é dife-
rente, uma vez que o rastreio da PKU foi iniciado 
em 1979 o do Hipotiroidismo Congénito em 1981 
e para as restantes patologias só mais tarde em 
finais de 2004. Na Tabela 9 está referido o núme-
ro de casos positivos ao rastreio neonatal e res-
petiva prevalência ao nascimento.
Nos últimos anos, as hiperfenilalaninemias iden-
tificadas no rastreio (fenilalanina> 150µM ou 
2,5mg/dL e fenilalanina /tirosina > 1,5) e que não 
ultrapassaram o valor de 6mg/dL são controla-
das durante o primeiro ano de vida, tendo em 
atenção a diversificação da alimentação no lac-
tente. Se se tratar de um bebé do sexo feminino, 
este controlo será efetuado anualmente até à 
idade adulta. Nesta conformidade, estes casos 
estão referidos na Tabela 5 “em avaliação” 
Ao analisar a Tabela 9, constata-se que a doença 
mais frequentemente identificada é a deficiência 
de MCAD (doença da β-oxidação mitocondrial 
dos ácidos gordos), seguida da Fenilcetonuria 
(aminoacidopatia), o que está de acordo com os 
dados epidemiológicos disponíveis de alguns pa-
íses. Embora as 24 Doenças Hereditárias do Me-
tabolismo sejam doenças raras, no seu conjunto 
têm uma prevalência ao nascimento de 1:2.283.
Este ano o número de casos de DHM diagnosti-
cados (32) foi mais baixo que em 2014 (46) que 
foi bastante superior ao do ano anterior (27), um 
valor anormalmente elevado, atendendo ao de-
créscimo da natalidade verif icada nos últimos 
anos.
Até f inal deste ano foram rastreados 3.542.729 
RN para PKU/Hiperfenilalaninemias, 3.510.587 
RN para Hipotiroidismo Congénito, 988.591 RN 
para as Doenças Hereditárias do Metabolismo 
e 183.172 RN para a FQ e identif icados na tota-
lidade 1.885 casos positivos.
Se considerarmos a prevalência ao nascimento 
das doenças rastreadas no nosso país encontra-
mos uma prevalência global de 1:1.085.
Trabalhos publicados neste âmbito:
Vilarinho L, Rocha H, Sousa C, Fonseca H, Lo-
pes L, Carvalho I, Marcão A, Pinho e Costa 
P. Programa Nacional de Diagnóstico Preco-
ce: 35 anos de atividade (1979-2014). Bole-
tim Epidemiológico Observações. 2015;14:3-6. 
http://repositorio.insa.pt/handle/10400.18/3222 
Marcão A, Couce ML, Nogueira C, Fonseca H, 
Ferreira F, Fraga JM, Bóveda MD, Vilarinho L. 
Newborn Screening for Homocystinuria Revea-
led a High Frequency of MAT I/III Deficiency in 
Iberian Peninsula. JIMD Rep. 2015;20:113-20. 
http://repositorio.insa.pt/handle/10400.18/3330 






Fibrose Quística (FQ) ou Mucoviscidose
Doenças Hereditárias do Metabolismo 
Aminoacidopatias
Fenilcetonúria
Hiper fenilalaninemia/Défice em Dihidropterina Redutase (DHPR)
Leucinose (MSUD)
Tirosinemia tipo I (Tyr I)
Tirosinemia tipo II/III (Tyr II/III)
Homocistinúria clássica (CBS)
Deficiência em metionina adenosiltransferase II/III (MAT II/III)
Doenças do Ciclo da Ureia






Deficiência em holocarboxilase sintetase (Def. HCS)
Acidúria propiónica (PA)
Acidúria meti lmalónica tipo mut- (MMA  mut-)
Acidúria glutárica tipo I
Déf ice do metabolismo da Cobalamina
Acidúria 3-hidroxi-3-metilglutárica (3-HMG)
Acidúria malónica (MA)
Défices da β-oxidação Mitocondrial dos Ácidos Gordos
Deficiência da Desidrogenase dos Ácidos Gordos de Cadeia Média (MCAD)
Deficiência da Desidrogenase de 3- Hidroxi-Acil-CoA de Cadeia Longa (LCHAD)
Deficiência Múltipla das Acil-CoA Desidrogenases dos Ácidos Gordos (MADD)
Deficiência primária em carnitina (CUD)
Deficiência da Desidrogenase dos Ácidos Gordos de Cadeia Muito Longa (VLCAD)
Deficiência da Carnitina-Palmitoil Transferase I (CPT I)
Def iciência da Carnitina-Palmitoil Transferase I (CPT II)
Def iciência da Carnitina-acilcarnitina translocase (CACT)









































































Tabela 9 – Prevalência ao nascimento das doenças rastreadas.





O rastreio neonatal constitui um dos maiores 
programas de medicina preventiva nos países 
ocidentais e tem como objetivo identif icar, em 
estado pré-sintomático, doenças para as quais 
existe tratamento, reduzindo assim a sua morbi-
lidade e mortalidade. 
Nos últimos anos a aplicação da espectrome-
tria de massa em tandem (MS/MS) ao rastreio 
neonatal veio tornar possível o diagnóstico 
simultâneo de um grande número de doenças 
hereditárias do metabolismo a partir da amos-
tra já util izada para outros rastreios, sem au-
mentar a quantidade de sangue colhido ao 
recém-nascido. Com o aumento signif icativo 
do número de doenças passíveis de serem ras-
treadas e com a possibilidade de novos trata-
mentos, a tendência é para alargar o espectro 
e incluir novas patologias.
 É importante, no entanto, que esta expansão 
seja rigorosamente monitorizada avaliando os 
benefícios (melhoria da morbilidade, mortalidade 
e qualidade de vida) e inevitavelmente os custos.
Nesse sentido foi elaborado um inquérito para 
ser enviado aos médicos dos Centros de Trata-
mento. 
Para terminar, desejamos agradecer mais uma 
vez a todos, particularmente aos colaboradores 
que no INSA e nas outras instituições envolvidas 
muito têm feito para que o PNDP seja um verda-
deiro programa de saúde pública.
A Comissão Executiva do PNDP
Laura Vilarinho
Luísa Diogo
Paulo Pinho e Costa
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MINISTÉRIO DOS ASSUNTOS SOCIAIS
Gabinete do Ministério
Despacho 1
São criados junto do Instituto de Genética Médica a Comissão Nacional para o Diagnóstico Precoce e o 
Centro Coordenador Nacional.
À Comissão Nacional competirá:
Elaborar o plano de cobertura de todo o território nacional do diagnóstico das hiper fenilalaniménias, 
hipotiroidismo e outras entidades que venham a revelar-se como susceptíveis de beneficiarem do 
esquema deste tipo de diagnóstico, por interesse social, frequência e preço;
Definir o número e a localização dos centros regionais;
Controlar a execução do plano de cobertura e a qualidade e preço das análises em causa;
Elaborar os protocolos que os centros de rastreio deverão seguir;
Propor ao Ministério dos Assuntos Sociais (ou ao Secretário de Estado da saúde) todas as medidas 
directa ou indirectamente relacionadas com aquele diagnóstico e que entenda de util idade para o 
programa de cobertura;
A Comissão nacional será composta por um presidente e dois vogais, sendo desde já desiganados para 
tais cargos, respectivamente, o Dr. Jacinto Adriano Ferreira Alves de Magalhães, chefe de clínica de genética 
médica e director do Instituto de Genética Médica, e os Drs. Rui Manuel Correia Vaz Osório, chefe de clínica de 
genética, e Jorge Luís Appere Lopes do Rosário, professor catedrático de genética da Faculdade de Ciências 
Médicas, da Universidade Nova de Lisboa.
Ao Centro Coordenador nacional competirá a formação de pessoal dos centros de diagnóstico precoce, 
o controle de qualidade a nível nacional a relação com centros internacionais para controle de qualidade a 
nível europeu e o estabelecimento de um ficheiro nacional, para o que receberá de cada centro regional um 
relatório mensal de movimento.
O centro regional do norte funcionará no Centro Coordenador Nacional, cujo serviço de secretariado será, 
na fase inicial, assegurado pela actual secretaria do Instituto de Genética Médica.
Fixam-se como objectivos para o ano de 1981 a criação de um segundo centro regional em Lisboa, o 
implementar o programa em todas as capitais de distrito com a nomeação de um delegado a nível distrital 
e o desenvolver o diagnóstico precoce do hipotiroidismo ao nível já atingido pela PKU, a f im de que haja um 
absoluto paralelismo nas duas acções.
Ministério dos assuntos Sociais, 13 de Abril de 1981. – O Ministério dos Assuntos Sociais, Carlos Matos de 
Macedo.
Anexo 1 – Despacho de 13 de abril de 1981. Criação da primeira Comissão Nacional para 
o Diagnóstico Precoce e do Centro Coordenador Nacional
1 Publicado no Diário da República, 2.ª série — N.º 91 — 24 de abril de 1981, p. 3151.





Gabinete do Secretário de Estado Adjunto e da Saúde
Despacho n.º 752/2010 1
O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce é um programa que tem por objectivo diagnosticar, nas pri-
meiras semanas de vida, doenças que, uma vez identificadas, permitam o tratamento precoce que evite a ocor-
rência de atraso mental, doença grave irreversível ou a morte da criança. A cobertura do Programa, que teve o 
seu início em 1979, é hoje superior a 99 % dos recém-nascidos, sendo o seu sucesso indiscutível.
Importa, contudo, reformular o Programa, ajustando-o aos desafios do Plano Nacional de Saúde e dotan-
do-o de uma estrutura de coordenação que assegure a sua sustentabilidade na próxima década.
O Programa agora proposto pelo INSA, I. P., consolida de forma adequada os resultados muito positivos já 
alcançados neste domínio no nosso País e define com adequado rigor novos objectivos e uma estrutura de go-
vernação para os alcançar.
Assim, nos termos e ao abrigo do disposto no n.º 2 do artigo 1.º e na alínea b) do n.º 4 do artigo 3.º do De-
creto-Lei n.º 271/2007, de 26 de Julho, determino:
1 — É aprovado o Programa Nacional de Diagnóstico Precoce, constante do anexo ao presente despacho, 
do qual faz parte integrante.
2 — O Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., deve proceder à implementação do Progra-
ma agora aprovado.
6 de Janeiro de 2010. — O Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, Manuel Francisco Pizarro Sampaio e 
Castro.
Programa Nacional de Diagnóstico Precoce
I — Introdução
O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP) é um Programa Nacional de Saúde Pública, cuja com-
ponente laboratorial está centralizada num único laboratório nacional: a Unidade de Rastreio Neonatal. Está se-
diado no Centro de Genética Médica Jacinto de Magalhães (CGMJM) no Porto e depende hierarquicamente do 
presidente do Conselho Directivo do Instituto Nacional de Saúde Dr. Ricardo Jorge, I. P. (INSA).
Anexo 2 – Despacho nº 752/2010, de 12 de janeiro. Aprovação do Programa Nacional de 
Diagnóstico Precoce 
1 Publicado no Diário da República, 2.ª série — N.º 78 — 12 de janeiro de 2010, pp. 1434-1437.








Os programas de rastreio neonatal são integrados, incluindo quer uma componente clínica quer uma com-
ponente laboratorial. Têm por objectivo o diagnóstico nas primeiras semanas de vida de doenças que, uma vez 
identificadas, permitam o tratamento precoce que evite a ocorrência de atraso mental, doença grave irreversível 
ou a morte da criança. São assim programas clínicos que incluem prevenção secundária (diagnóstico precoce), 
terciária (reduzir sequelas) e também primária, pelo aconselhamento genético.
Os programas têm maior sucesso e eficiência quando é obtida uma boa colaboração entre as equipas de 
coordenação, as estruturas laboratoriais, os profissionais de saúde nos diferentes níveis de cuidados e são 
bem compreendidos e aceites pela opinião pública e pelos doentes. Devem estar articulados com os organis-
mos públicos com responsabilidades na prestação de cuidados à criança, seja no que se refere aos rastreios 
(por exemplo, os rastreios auditivo e do citomegalovírus), seja no âmbito do planeamento em Saúde.
A amplitude do rastreio neonatal, o seu conteúdo, estrutura orgânica e governação, variam entre os diferen-
tes países e, mesmo dentro do mesmo país, de acordo com a estrutura política nacional (por exemplo, quando 
estão organizados politicamente por estados, regiões ou províncias). A identificação das doenças a rastrear em 
cada Programa é definida por vários critérios, incluindo critérios de natureza científica da evidência existente, 
avaliação do custo/benefício e opções de Saúde Pública. A identificação das doenças tem que ter em conta as 
tecnologias disponíveis, mas não pode apenas depender deste critério.
Os critérios a que as estruturas públicas de planeamento recorrem, para definir a lista das doenças rastrea-
das nessa comunidade, baseiam-se essencialmente em (adaptado do Washington State Department of Health):
a) Razoabilidade médica e potencial de prevenção: há uma evidente vantagem para a criança;
b) Terapêutica disponível: existente e disponível no sistema de saúde;
c) Razoabilidade de Saúde Pública: a natureza da doença e a prevalência justificam o rastreio populacional 
e não o rastreio baseado no risco;
d) Tecnologia disponível: acessível de modo a ser aplicado a um rastreio populacional;
e) Custo/benefício e custo/eficiência: os benefícios são evidentes para a comunidade.
II — Contexto em Portugal
Pelo Despacho Ministerial de 13 de Abril de 1981, foi criado no Instituto de Genética Médica a Comissão Na-
cional para o Diagnóstico Precoce.
O PNDP teve um enorme sucesso e tem revelado uma elevada qualidade, que é bem patente na sua taxa de 
cobertura superior a 99 % dos recém-nascidos e pelo seu tempo médio de intervenção terapêutica — 11/12 dias. 
Dirigido inicialmente à fenilcetonúria e ao hipotiroidismo, duas doenças que, na criança, quando não tratadas acar-
retam atraso mental, foi alargado mais tarde em 2004 na Região Norte e com âmbito nacional em 2006, a mais 23 
doenças hereditárias do metabolismo. Este alargamento da amplitude deve-se à utilização da tecnologia MS/MS, 
que permite o diagnóstico de doenças hereditárias do metabolismo numa única amostra de sangue. Outras




doenças como a fibrose quística, hiperplasia congénita da supra-renal e deficiência da biotinidase foram rastreadas 
em estudos-piloto e poderão futuramente vir a ser incluídas no Programa Nacional.
O rastreio e a confirmação do diagnóstico permitem o encaminhamento dos doentes para a rede de Centros 
de Tratamento, sediados em instituições hospitalares de referência. A última actualização da lista foi efectuada pelo 
Despacho Ministerial n.º 4326/2008, de 23 de Janeiro. Para permitir de maneira eficaz que os doentes identificados 
pelo PNDP tenham acesso a produtos alimentares adequados à sua doença, o despacho n.º 14319/2005, de 2 de 
Junho, estabelece os mecanismos necessários, de acordo com a prescrição num Centro de Tratamento.
O PNDP foi-se expandindo face aos desafios encontrados no seu desenvolvimento graças ao empenho e dinamis-
mo dos membros da Comissão Nacional e do seu presidente, Dr. Rui Vaz Osório. Porém, não ficou identificado na lis-
ta dos Programas Nacionais do Programa para o Plano Nacional de Saúde, nem foi actualizada a sua composição.
O Decreto-Lei n.º 212/2006, de 27 de Outubro, estabeleceu as novas competências do INSA, I. P., descritas 
no Decreto-Lei n.º 271/2007, de 26 de Julho, tendo passado a ter a responsabilidade de «planear e executar o pro-
grama nacional de rastreio neonatal de diagnóstico precoce». Foi assim criada a oportunidade para reformular o 
PNDP, ajustando-o aos desafios do Plano Nacional de Saúde e dotando-o de uma estrutura de coordenação que 
assegure a sua sustentabilidade na próxima década.
Por outro lado, a publicação, em 7 de Abril de 2009, do regulamento de organização e funcionamento do INSA, 
I. P., cria a Unidade de Rastreio Neonatal, atribuindo-lhe a competência de «realização de exames laboratoriais de 
rastreio em amostras de sangue em recém-nascido», criando assim, formalmente, a unidade de suporte operacional 
à actividade do PNDP.
III — Objectivos
O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce visa, com a sua actividade, responder aos seguintes objectivos:
Geral:
Assegurar o rastreio e diagnóstico neonatal, universal e que inclua o maior número possível de doenças he-
reditárias ou não, de acordo com os recursos disponíveis, e promover respostas de qualidade às necessidades 
dos doentes.
Específicos:
1 — Rastrear e diagnosticar precocemente, na criança, doenças hereditárias ou não, cujo tratamento evite atra-
so mental, doença física irreversível ou a morte;
2 — Encaminhar os doentes identificados para os Centros de Tratamento da rede nacional;
3 — Contribuir para a gestão integrada dos cuidados e a resposta às necessidades desses doentes e das suas 
famílias;
4 — Promover a investigação nessas doenças e a disseminação do conhecimento;
5 — Desenvolver intervenções que melhorem o conhecimento das doenças identificadas pelo rastreio na co-
munidade e entre os profissionais de saúde.




IV — População –alvo
A população-alvo abrangida pelo PNDP é a das crianças nascidas em Portugal independentemente da sua 
nacionalidade.
V — Horizonte temporal
O PNDP é parte integrante do Plano Nacional de Saúde (PNS), cujo limite temporal é 2010. Deste modo, o 
PNDP passa a integrar desde já a lista dos Programas Nacionais do PNS e será tido em conta nas iniciativas 
que se realizem para elaborar o novo PNS, com o limite temporal que for estabelecido.
VI — Estratégias
As estratégias para a implementação do PNDP, desdobram-se em:
1) Estratégias de intervenção;
2) Estratégias de formação; e
3) Estratégias de colheita e análise da informação.
1 — Estratégias de intervenção
E1 — Identificar as doenças hereditárias ou não, incluídas no rastreio neonatal, de acordo com os estudos 
de custo/eficiência, a evidência científica e os recursos disponíveis.
E2 — Assegurar a realização do rastreio neonatal, recorrendo aos procedimentos laboratoriais de maior quali-
dade para cada doença em particular.
E3 — Definir critérios para a confirmação do diagnóstico dos casos identificados pelo rastreio, de acordo 
com a melhor evidência científica.
E4 — Estruturar a rede nacional de centros de tratamento, que assegure a universalidade do acesso e a mais 
elevada qualidade dos cuidados prestados em todo o ciclo de vida.
E5 — Encaminhar precocemente e de forma adequada os doentes para os centros de tratamento da rede 
nacional.
E6 — Promover a elaboração e difusão pelos centros de tratamentos e outros serviços de saúde de protoco-
los e orientações técnicas de boa prática profissional, para o acompanhamento clínico dos doentes.
E7 — Identificar de forma sistemática as necessidades de saúde não satisfeitas dos doentes identificados 
pelo rastreio, ao longo do seu ciclo de vida.
E8 — Promover e colaborar na monitorização dos ganhos em saúde dos doentes diagnosticados pelo PNDP 
e seguidos nos centros de tratamento da rede nacional.
E9 — Propor a inclusão nos contratos-programa com os hospitais, de financiamento específico para os cen-
tros de tratamento da rede nacional.
E10 — Divulgar os apoios sociais e os recursos existentes de que possam beneficiar os doentes seguidos 
nos centros de tratamento da rede nacional.




E11 — Facilitar a articulação com as associações de doentes nesta área, de modo a manter a escuta e co-
laboração permanente no interesse dos doentes.
E12 — Colaborar na divulgação dos projectos de investigação e desenvolvimento (I&D) relativos às doenças 
identificadas pelo rastreio neonatal.
E13 — Participar na divulgação dos programas de financiamento de I&D junto da comunidade científica, no 
âmbito das doenças abrangidas pelo PNDP.
E14 — Promover e colaborar em iniciativas que visem facilitar o acesso a novos medicamentos para as do-
enças diagnosticadas pelo rastreio neonatal.
E15 — Divulgar de forma activa junto dos centros de tratamento, serviços de saúde e comunidade, os recur-
sos existentes em Portugal e na União Europeia na prevenção, tratamento e investigação nas doen-
ças abrangidas pelo PNDP.
E16 — Procurar participar nas iniciativas que decorrem a nível europeu no âmbito do rastreio neonatal, quer 
se relacionem com aspectos científicos, normativos ou outros.
2 — Estratégias de formação
E17 — Desenvolver iniciativas que visem reformular os programas curriculares no ensino pré-graduado das 
ciências da saúde, para melhorar o conhecimento das doenças abrangidas pelo PNDP.
E18 — Promover iniciativas que visem a formação de competências específicas nestas doenças, dirigidas a 
médicos e outros profissionais incluindo enfermeiros, carreiras técnicas e pessoal auxiliar.
E19 — Elaborar e divulgar documentos e outros materiais pedagógicos para profissionais de saúde em 
exercício.
E20 — Elaborar e divulgar às equipas de saúde escolar e aos agentes educativos orientações técnicas sobre 
o apoio na escola a estes doentes.
E21 — Promover e colaborar em iniciativas nos meios de comunicação social, cujo objectivo seja melhorar o 
conhecimento, a inclusão e a não discriminação dos doentes e dos seus familiares.
3 — Estratégias de colheita e análise de informação 
E22 — Inventariar as bases de dados existentes sobre as doenças do PNDP, incluindo das associações de 
doentes e da indústria farmacêutica, e estudar mecanismos de compatibilidade.
E23 — Adoptar a nomenclatura e a classificação das doenças que vier a ser utilizada pelo Programa Nacio-
nal das Doenças Raras, se esta tiver aplicação.
E24 — Colaborar com o Observatório Nacional de Doenças Raras, quando este for implementado.
E25 — Colaborar e participar em iniciativas de vigilância epidemiológica no âmbito destas doenças.





O PNDP estrutura-se de acordo com os seguintes órgãos, a quem são atribuídos um conjunto específico de 
funções. Para desenvolver a sua actividade, articula-se também com um conjunto de estruturas, adiante melhor 
descritas.
1 — Órgãos de coordenação
São órgãos de coordenação do PNDP, os seguintes:
a) Presidente
b) Comissão Técnica Nacional
c) Comissão Executiva
1.1 — Composição dos órgãos
A composição dos órgãos de coordenação é a seguinte:
a) Presidente: é o presidente do Conselho Directivo do INSA, podendo delegar numa personalidade de reco-
nhecido mérito científico;
b) Comissão Técnica Nacional: terá sete a nove membros, incluindo os três membros da comissão executiva. 
Inclui profissionais de saúde e de outras áreas de reconhecido mérito profissional e científico e representantes de 
associações ou sociedades científicas. A Comissão terá um regulamento interno, que definirá o modo de partici-
pação de peritos, representantes dos doentes e outros intervenientes, quando tal for considerado necessário. A 
composição nominal da Comissão é aprovada pelo Conselho Directivo do INSA, cabendo, quando for o caso às 
sociedades ou associações indicarem os seus representantes;
c) Comissão Executiva: composta por três membros designados pelo Conselho Directivo do INSA que desig-
nará também o coordenador.
Inclui um médico e por inerência o responsável pela Unidade de Rastreio Neonatal.
1.2 — Funções dos órgãos
As funções dos órgãos são as seguintes:
a) Presidente
Compete ao Presidente, genericamente:
1 — Assegurar a gestão estratégica do PNDP, tendo em conta o Plano Nacional de Saúde e as prioridades 
e políticas em Saúde, bem como as opções estratégicas do INSA;
2 — Assegurar a ligação do PNDP aos diferentes organismos do Ministério da Saúde.
b) Comissão Técnica Nacional Compete à Comissão Técnica Nacional, genericamente:
1 — Acompanhar de forma permanente o desenvolvimento do PNDP;




2 — Estudar e apresentar propostas de melhoria, incluindo o alargamento do âmbito do programa ou das 
tecnologias existentes e a sua articulação com os Centros de Tratamento;
3 — Propor e realizar estudos de custo/benefício e custo/efectividade;
4 — Propor e dinamizar actividades de investigação, nomeadamente de tipo epidemiológico;
5 — Contribuir para divulgar o PNDP na comunidade científica e na sociedade civil.
c) Comissão Executiva
Compete à Comissão Executiva, genericamente:
1 — Assegurar o funcionamento integrado do PNDP;
2 — Articular as actividades com os responsáveis das diferentes estruturas;
3 — Avaliar e desenvolver a articulação com a rede de centros de tratamento e o controle de qualidade da 
Unidade de Rastreio Neonatal;
4 — Assegurar a ligação da Comissão Executiva com o presidente do INSA, o director do CGMJM e os co-
ordenadores dos centros de tratamento;
5 — Facilitar e promover o diálogo com os doentes, acolhendo e apoiando a resolução das suas 
necessidades.
2 — Estruturas associadas
O desenvolvimento harmonioso do Programa pressupõe a articulação eficaz com um conjunto de estruturas.
2.1 — Estruturas associadas
a) Unidade de Rastreio Neonatal;
b) Área de Produtos Dietéticos Hipoproteicos;
c) Base de dados das fichas;
d) Website do INSA.
2.2 — Articulação
a) Unidade de Rastreio Neonatal
Esta Unidade é composta por um laboratório de prestação de serviços, que se dedica à realização de exa-
mes laboratoriais de rastreio em amostras de sangue de recém-nascidos, e pelo Secretariado da Unidade, que 
assegura o bom funcionamento do sistema de recepção e registo das fichas de rastreio. Dispõe de recursos 
tecnológicos próprios, para desempenhar esta actividade, e articula-se com outros laboratórios do INSA, em 
complementaridade, nomeadamente para confirmação de diagnósticos e investigação de novas tecnologias.
b) Área de Produtos Dietéticos Hipoproteicos
Esta área do CGMJM assegura a aquisição dos produtos dietéticos hipoproteicos prescritos nos centros de 
tratamento e a sua distribuição pelos doentes, de maneira eficiente e tanto quanto possível, de proximidade. Esta 
área articula-se de forma estreita com a Comissão Executiva do Programa.




c) Base de dados das fichas
As fichas são armazenadas de acordo com a lei e tendo em conta as orientações que vierem a ser definidas 
pela Comissão de Ética do INSA, tendo em atenção as disposições actuais no período de transição.
d) Website do INSA
A informação do PNDP ocupará um espaço específico no site do INSA e deverá manter as funcionalidades 
actualmente existentes, nomeadamente no que toca à divulgação de resultados aos pais dos recém-nascidos 
e de outras informações de interesse relativas à sua actividade.
VIII — Acompanhamento e avaliação
O PNDP será acompanhado e avaliado periodicamente pelo Conselho Directivo do INSA e prestará a infor-
mação que lhe for solicitada pelas diferentes estruturas do Ministério da Saúde de acordo com as suas compe-
tências. Sempre que for considerado adequado, será avaliado por entidades externas. A avaliação periódica re-
aliza –se com base em indicadores que serão desenvolvidos pela Comissão Técnica Nacional.
 
MINISTÉRIO DA SAÚDE
Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P.
Despacho n.º 4502/2012 1
Nomeação dos Órgãos de Coordenação do Programa Nacional de Diagnóstico Precoce
O Programa Nacional de diagnóstico Precoce (PNDP), é um programa que tem por objetivo diagnosticar, 
nas primeiras semanas de vida, doenças que, uma vez identificadas, permitem o tratamento precoce que evite 
a ocorrência de atraso mental, doença grave irreversível ou a morte da criança. A cobertura do Programa, que 
teve o seu início em 1979, é hoje superior a 99 % dos recém nascidos, sendo o seu sucesso indiscutível.
Nessa medida, foi criado por Despacho de S. Exa. o Secretário de Estado Adjunto e da Saúde, de 6 de ja-
neiro de 2010 — Despacho n.º 752/2010, publicado no Diário da República, 2.ª série, n.º 7, de 12 de janeiro de 
2010, o PNDP.
O PNDP estrutura-se de acordo com os seguintes órgãos, aos quais é atribuído um conjunto específico de 
funções.
Para desenvolver a sua atividade, articula-se também com um conjunto de estruturas, conforme referido no 
ponto VII — Estruturas, do Despacho supra. Ora, nos termos do n.º 1.1. deste ponto, é referida a composição 
dos órgãos de coordenação do PNDP, competindo ao Conselho Diretivo do Instituto Nacional de Saúde Dr. Ri-
cardo Jorge, I. P. (INSA), a incumbência de nomear a Comissão Técnica Nacional (CTN), a Comissão Executiva 
(CE), bem como o seu coordenador.
Assim, determina-se, ao abrigo do n.º 1.1., que:
Presidente do PNDP será:
O Prof. Doutor José Manuel Domingos Pereira Miguel, Presidente do Conselho Diretivo do INSA.
Assim, determina -se, ao abrigo do n.º 1.1., que:
Presidente do PNDP será:
O Prof. Doutor José Manuel Domingos Pereira Miguel, Presidente do Conselho Diretivo do INSA.
Anexo 3 – Despacho nº 4502/2012, de 29 de março. Nomeação dos Órgãos de 
Coordenação do PNDP
1 Publicado no Diário da República, 2.ª série — N.º 64 — 29 de março de 2012, p. 11336.





A Comissão Técnica Nacional (CTN) é constituída pelos seguintes elementos:
Pela Prof.ª Doutora Maria do Céu Machado, Professora Associada de Pediatria da Faculdade de Medicina 
da Universidade de Lisboa, Chefe de Serviço de Pediatria, Centro Hospitalar Lisboa Norte, EPE;
Pelo Prof. Doutor Alberto António Caldas Afonso, Professor Associado de Pediatria da Faculdade de Me-
dicina da Universidade do Porto, Chefe de Serviço de Pediatria, Hospital São João EPE, Porto;
Pelo Prof. Doutor João Manuel Videira Amaral, Professor Catedrático Jubilado de Pediatria da Faculda-
de de Ciências Médicas da Universidade Nova de Lisboa;
Pelo Prof. Doutor José Henrique de Barros, Professor Catedrático de Epidemiologia e Diretor do Departa-
mento de Epidemiologia Clínica, Medicina Preditiva e Saúde Pública da Faculdade de Medicina da Universida-
de do Porto;
Pela Dra. Maria Eufémia Reis Martins Ribeiro, Chefe de Serviço de Ginecologia e Obstetrícia e especia-
lista de Genética Clínica, Diretora Clínica da Clipóvoa/Espírito Santo Saúde, Hospitais Privados de Portugal, 
SGPS, S. A.;
E Dr Rui Vaz Osório, Chefe de Serviço de Genética
A Comissão Executiva (CE) é constituída pelos seguintes elementos:
Pela Doutora Laura Ferreira Teixeira Vilarinho, Investigadora Auxiliar, Responsável da Unidade de Rastreio 
Neonatal, do Departamento de Genética, do INSA, que será a sua Coordenadora;
Pelo Doutor Paulo Manuel de Castro Pinho e Costa, Investigador Principal da Unidade de Investigação e 
Desenvolvimento, do Departamento de Genética, do INSA;
E pela Doutora Luísa Maria Diogo Matos, Chefe de Serviço de Pediatria, Responsável pelo Centro de Tra-
tamento do PNDP de Coimbra, no Hospital Pediátrico de Coimbra.
12 de março de 2012. — O Presidente do INSA, I. P., Prof. Doutor José Pereira Miguel.
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Anexo 4 – Despacho nº 7352/2015, de 26 de junho. Alteração dos elementos que integram 
os Órgãos de Coordenação do PNDP
MINISTÉRIO DA SAÚDE
Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P.
Despacho n.º 7352/2015  1
Alteração dos elementos que integram os órgãos
de coordenação do PNDP
O Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (PNDP) foi criado por Despacho de Sua Exa. O Secretário de 
Estado Adjunto e da Saúde, de 6 de janeiro de 2010 — Despacho n.º 752/2010, publicado no Diário da Repú-
blica, 2.ª série, n.º 7, de 12 de janeiro de 2010.
Através do Despacho n.º 4502/2012, do Presidente do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P. 
(INSA, I. P.), Prof. Doutor José Pereira Miguel, de 12 de março, publicado no Diário da República, 2.ª série, n.º 64 
de 29 de março de 2012, foram nomeados os elementos que integram os órgãos de coordenação do PNDP.
Presentemente, dado que o Presidente do Conselho Diretivo do INSA, I. P., é por inerência o Presidente do 
PNDP e é necessário substituir um elemento da Comissão Técnica Nacional do PNDP, determina- -se ao abrigo 
do n.º 1.1 do ponto VII, correspondente à Estrutura do PNDP, que:
1 — O Presidente do PNDP passe a ser o Dr. Fernando de Almeida, Presidente do Conselho Diretivo do Ins-
tituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, I. P., e
2 — A Dr.ª Maria Eufémia Reis Martins Ribeiro, é substituída pela Dr.ª Rosa Arménia Martins Campos, assis-
tente hospitalar graduada de Pediatria do Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho (pediatra com competên-
cia em endocrinologia).
3 — O presente despacho produz efeitos a 20 de novembro de 2014. 
26 de junho de 2015. — O Presidente do Conselho Diretivo do Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 
Jorge, I. P., Fernando de Almeida.
1 Publicado no Diário da República, 2.ª série — N.º 128 — 3 de julho de 2015, p. 17800.
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Parâmetros do Inquérito aos Centros de Tratamento




Anexo 6 – IPAC - Anexo Técnico de Acreditação Nº E0015-2. Acreditação de 
ensaios laboratoriais




Anexo 7 – Despacho nº 1261/2014, 14 de janeiro. Comparticipação da sapropterina Kuvan 
MINISTÉRIO DA SAÚDE
Gabinete do Secretário de Estado da Saúde
Despacho n.º 1261/2014  1
Alteração dos elementos que integram os órgãos
de coordenação do PNDP
A fenilcetonúria (PKU) e a deficiência em tetrahidrobiopterina (BH4) são doenças hereditárias autossómi-
cas recessivas, de prognóstico reservado, que se traduzem na dificuldade da metabolização da fenilalanina 
(hiperfenilalaninemia), interferindo significativamente na qualidade de vida dos doentes. O diagnóstico destas 
doenças tem de ser feito o mais precocemente possível e o tratamento iniciado antes do 1.º mês de vida, a fim 
de se evitarem situações de atraso mental profundo e irreversível, assentando numa dieta, para toda a vida, 
de baixo teor de fenilalanina, a qual, quando rigorosamente cumprida, assegura uma vida normal ao doente.
Surgiu um novo medicamento para o tratamento da hiperfenilalaninemia associada à fenilcetonúria, que 
provou valor terapêutico acrescentado em adição à dieta restritiva em fenilalanina, em doentes pediátricos 
respondedores à terapêutica, melhorando consideravelmente o seu estado de saúde e qualidade de vida.
A necessidade de um diagnóstico correto, a especificidade dos tratamentos disponíveis e o risco dos pró-
prios medicamentos impõem que a sua administração deva ser iniciada e controlada por médicos com experi-
ência no diagnóstico e tratamento das doenças acima identificadas. 
Atentas as razões expostas, considera -se existir interesse público na dispensa gratuita destes medicamen-
tos, quando prescritos em consultas especializadas no diagnóstico e tratamento destas patologias, que dispo-
nham de condições para o efetivo acompanhamento do doente.
Assim, e ao abrigo do disposto nos n.os 1 e 3 do artigo 20.º do regime geral das comparticipações do Estado 
no preço dos medicamentos, aprovado em anexo ao Decreto-Lei n.º 48-A/2010, de 13 de maio, na sua redação 
atual, determina-se o seguinte:
Presentemente, dado que o Presidente do Conselho Diretivo do INSA, I. P., é por inerência o Presidente do 
PNDP e é necessário substituir um elemento da Comissão Técnica Nacional do PNDP, determina- -se ao abrigo 
do n.º 1.1 do ponto VII, correspondente à Estrutura do PNDP, que:
1 — Os medicamentos destinados ao tratamento da hiperfenilalaninemia (HFA) em doentes com fenilceto-
núria (PKU) e em doentes com deficiência em tetrahidrobiopterina (BH4) beneficiam de um regime especial de 
comparticipação, nos termos consagrados neste diploma.
1 Publicado no Diário da República, 2.ª série — N.º 18 — 27 de janeiro de 201a, p. 2628.




Anexo 8 – Programa da formação “Um dia com o Diagnóstico Precoce” (12ª edição, 2015)  




Anexo 9 – PNDP - Folheto informativo sobre o Programa para pais
Disponível em: http://www.diagnosticoprecoce.org/Inst_R_Jorge_Folheto_Teste_Pezinho_PT_3C.pdf





Anexo 10 – PNDP - Cartaz de divulgação do Programa para pais




Anexo 11 – ANFQ - Folheto informativo sobre a FQ para pais
Fibrose Quística (FQ) − Guia para Pais e Família: folheto
Associação Nacional de Fibrose Quística
Lisboa, 2012.  Disponível em: 
www.anfq.pt/wp-content/themes/theme1321/Anexos/Guia%20para%20Pais%20e%20Familia.pdf




Anexo 12 – Boletim informativo “Tribólicas” da APOFEN 
Disponível em:  www.apofen.pt/boletim.php




Anexo 13 – Despacho nº 4326/2008, de 19 de fevereiro. Centros de tratamento dos hospitais
MINISTÉRIO DA SAÚDE
Gabinete do Secretário de Estado da Saúde
Despacho n.º 4326/2008 1
O despacho n.º 25822/2005, publicado no Diário da República, 2.ª série, n.º 239, de 15 de Dezembro de 2005, 
veio clarificar as condições de comparticipação dos produtos dietéticos que, com carácter terapêutico, são indica-
dos para satisfazer as necessidades nutricionais dos doentes afectados de erros congénitos do metabolismo.
O mesmo despacho define que estes produtos dietéticos são comparticipados na sua totalidade desde que 
prescritos pelo Instituto de Genética Médica Dr. Jacinto de Magalhães ou nos centros de tratamento protocola-
dos com o este Instituto.
Contudo, alguns dos doentes rastreados naqueles centros de tratamento já atingiram a fase da adolescência e 
o seu acompanhamento passou a ser efectuado nos serviços de medicina interna de hospitais não protocolados.
Assim, o despacho n.º 25 822/2005 carece de ser alterado de modo a ajustar-se às actuais circunstâncias.
Aproveita-se o ensejo para proceder à actualização da designação de alguns dos hospitais que, entretanto, 
alteraram a sua natureza jurídica.
Assim, determino o seguinte:
Os centros de tratamento dos hospitais identificados no n.º 2 do despacho n.º 25822/2005, publicado no Diário 
da República, 2.ª série, n.º 239, de 15 de Dezembro de 2005, passam a ser os seguintes:
a) Centro Hospitalar de Coimbra, E. P. E.;
b) Centro Hospitalar de Lisboa Central, E. P. E.;
c) Centro Hospitalar do Porto, E. P. E.;
d) Centro Hospitalar de Vila Nova de Gaia, E. P. E.;
e) Hospital Central do Funchal;
f ) Hospital do Divino Espírito Santo, de Ponta Delgada;
g) Hospital de Santa Maria, E. P. E.;
h) Hospital de Santo Espírito, de Angra do Heroísmo;
i) Hospital de S. João, E. P. E;
j) Hospitais da Universidade de Coimbra.
O presente despacho entra em vigor no dia seguinte ao da sua publicação.
23 de Janeiro de 2008. — O Secretário de Estado da Saúde, Francisco Ventura Ramos.
1 Publicado no Diário da República, 2.ª série —N.º 35 — 19 de fevereiro de 2008, p. 6503.
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